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متاابولیکی -ناادر تنتیکی هااییماارینوع ب از SPMبیمااری 
 ةذخیر هاییماریجزو ب یبندطبقه در و مغلوب است الآتوزوم
-آل-کمبود لیزوزومی آنزیم آلفااآن  کاه دراسااات  لیزوزومی
 ول وسااال در هایکوزآمینو لیکانایدورونیداز به انباشاااتگی  ل
 یهاراه، چشم، غضروف، استخوان، بدن بخصوص مغز یهابافت
شااامل  تجمع این مواد انجامد.یقلبی م هاییچهدر و تنفساای
سولفات هپاران که ترکیبات  سولفات کراتان، سولفات درماتان،
ها سااب ساالول در دهندیتشااکیل م همبند رااصاالی بافت 
بیماری ها و بروز علایم تخری  و آسااای  پیشااارونده به بافت
 .[5، 7]شود یم
 یا آمینو لیکوزیدهای رسااوب کرده در موکوپلی ساااکاریدها
 از: عبارتند کنند کهیمرا ایجاد  SPMبیماری  تیپ از 4 ،هاساالول
 II SPMشااای، شااای ، -نوع سااندرم هورلر، هورلر 9( I SPM
  ،D و C، B، A(سندرم سان فیلیپو نوع  III SPM(سندرم هانتر ، 
-(سندرم ماروتو IV SPM ، Bو  A(سندرم موریکو نوع  VI SPM
(سندرم ویکنت یا  IIIV SPM(ساندرم اسلای ،  IIV SPMلامی ، 
 .[4، 9] (سندرم کمبود هیالورونیداز  XI SPMدیفرنته ، 
اساااتخوان  پهن، زبان معمول، از دهان بزر ترجمجمه و 
ا ب ییهادندان صاورت خشان، بینی غیرطبیعی، برجساته، ةچان
 1391/04/11تاریخ دریافت:  
 1391/41/04تاریخ پذیرش: 
 ها:کلیدواژه
 -ساندروم هولر، ساندروم هولر





و مغلوب  المتابولیکی آتوزوم-نادر تنتیکی اختلال  I SPM( سااااکاریدوز نوع یکیبیماری موکوپلزمینه و هدف  
در  امر کند که اینیبروز م ایدورونیداز-آل-جهش در تن مسئول تولید آنزیم آلفادنبال به است که بسایار پیشرونده
ت اما چند ماه بعد از تولد انجامد. بیمار در زمان تولد بدون علامت اساامی هابافت مرگ ساالولی تخری ونهایت به 
ی هادتششود. اختلالات تنفسی، اسکلتی، عصبی، قلبی،  وارشی و چشمی با یمکم علائم در فنوتیپ فرد ظاهر کم
 است. I SPM مختلف در این بیماران مشهود است. هدف از این مطالعه  زارش یک مورد از بیماری نادر
ناشی از  و عوارض بالا ت ، دلیل ضاعف سیستم ایمنیهمکررا ًب کهی اسات اسااله 1 بیمار، پسار بچهمعرفی بیمار 
ه است، در بیمارستان شد ی تشاخی دادهقطعطور بهکه در سان دو ساال و شاش ماهگی  SPMبیماری تنتیکی 
 حشمتیة دانشگاه علوم پزشکی سبزوار بستری شده بود.
ر از جمله لوزه سوم، هپاتومگالی، اسپلنگومگالی، جمجمة یبا ًتمام علائم ساندرم هورلتقردر این بیمار  گیرینتیجه
ی زردرنگ در ساافیدی چشاام، انحراف سااتون فقرات، فت  هالکهبزرگ، زبان بزرگ، کدورت قرنیة چشاام و وجود 
درصااد 65در دلیل فقدان درمان قطعی، فقط نافی، افت شاانوایی و تنگی دریچه میترال دیده شااد. متنساافانه به
 .شودیمسالگی منجر  65، به مرگِ قبل از SPM معمولاً. نده ماندن و بهبودی وجود داردمبتلایان احتمال ز
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 0، شمارة 04، دورة 1391 مهر و آباندانشگاه علوم پزشکی سبزوار، 
همراه با کدورت هیپرتلوریساام  زیاد، ةفاصاال با مینای نازک و
رتینوپاتی و  لوکوم، بزر ی لوزه، اختلالات تنفسای و  [2] قرنیه
از جمله علائمی است که در بالا  یهاشنیدن فرکانس ناتوانی در
همچنین ممکن است . [9] مشهود است SPMکودکان مبتلا به 
ه نیز وجود داشااات بزر ی کلیه، هپاتومگالی و اساااپلنگومگالی
در  هوشی طبیعی رشد فیزیکی واز  معمولاًباشد. کودکان مبتلا 
بادو تولد و چند ماه نخسااات زند ی برخوردار هساااتند اما با 
علائم ذکر شده، در یری سیستم عصبی   ذشات زمان علاوه بر
های قلبی نیز ینااهنجارهوشااای و -مرکزی، اختلاال رفتااری
 هاکودکان مبتلا لزوما ًتمامی نشانه. [9]ممکن اسات بروز کند 
ساارعت  بسااته به شاادت و هم ندارند و باو علائم بیماری را 
 .متفاوت استدر بیماران م ئعلا ،پیشروند ی بیماری
 بیشااتر درو  اساات ان و زنان برابرمرد در SPM شاایوع
صااورت اتوزوم  به که ازدواج خویشاااوندی دارند ییهاخانواده
 طبیعی به نظر هنگام تولد بیماران دررسااد. یارث م مغلوب به
 م درئطول زمان؛ علا اماا با پیشااارفت بیماری در رسااانادیم
 .[1]شود یم فنوتیپ فرد ظاهر
شاای  -هورلر نشاانگان هورلر، نشاانگان شاای و نشاانگان
به ترتی طیف شادید و پیشرونده، خفیف و   eiehcS/relruH(
ماند ی ذهنی، کدورت عق  [1، 2]هسااتند  I SPMمتوسااط 
سااالگی از  47قرنیه، پیشاارفت سااریع بیماری و مرگ قبل از 
دیساپلازی و از دیگر علائم  [4]علائم بارز نشاانگان هورلراسات 
 ل بینی و، ضخیم رواب، درشت برجسته از جلو ظاهر ،اساکلتی
 یهاعفونتو  فت  شکم، هپاتومگالی و اساپلنگومگالی، ضاخیم
و بیماری دریچة قل هساتند. سفتی مفاصل، کدورت  تنفسای
قرنیاه، هوش طبیعی، اختلاال دریچاه آئورت، اختلالات خفیف 
قد طبیعی  از علائم بارز نشااانگان شااای  معمولاًاسااتخوانی (
کنند. علائم یملگی بروز ساااا 1ندرت قبل از هساااتناد کاه به
شاای حد واساط دو نشانگان هورلر و -بیماری نشاانگان هورلر
 .[9]شای هستند 
کشاور نشان  45در  I SPMنتایج بررسای بیماران مبتلا به 
ساال است. در بیمارانی که شروع  3داد که میانة سان بیماران 
ساااالگی بوده، با احتمال زیاد این افراد به یک  2علاائم قبل از 
الریه و اختلال شناختی مبتلا بودند، در ختلال  وتپشاتی، ذاتا
ساااالگی بود، با  2حاالی که بیمارانی که شاااروع علائم بعد از 
احتمال زیاد به سااندرم تونل کارپال، میلوپاتی و  لوکوم مبتلا 
اختلالات دریچه قل ، سااافتی درصاااد مبتلایان  61بودند. در 
ر  رفتن سان شروع مفاصال، کدورت قرنیه و فت  بدون در نظ
 . [3]علائم وجود داشت 
معاینات بالینی، بررسای پرونده اطلاعات براسااس  یآورجمع
بخش  درو خانوادة او کودک  شاارح حال از و مدارک پزشااکی و
 و بررسی بیمار سبزوار بود و پس از حشامتیهاطفال بیمارساتان 
تبی نامة کو اخذ رضایت و تنتیکی بودن بیماری پی بردن به نادر
ة  زارش مقالتلاش شاااد که در قال   آ اهانه از خانوادة کودک،
 های علمی در اختیار جامعه پزشکی قرار  یرد.مورد، یافته
 معرفی بیمار
 برایکه  استکیلو رم  47وزن فعلی  ساله با 1 ةبچ پسر، بیمار
 به بیمارساااتانجمعاه هفتاه  مپول آلادورازیم هرآدریاافات 
 کند. کودکیمراجعه م حشمتیه دانشگاه علوم پزشکی سبزوار
عدم بهبودی  ت مداوم و ،دلیل سرماخورد یهسالگی ب یک در
 ،هازمایشآانجام  پس از شود،یبستری م سبزوار بیمارستان در
 ، کودکتوجه به مشااکلات ظاهری تصااویربرداری با و اتمعاین
 شود.یم تر ارزیابیی دق
 تظاهرات بالینی بیمار معاینات و
 و ها کدرقرنیه چشم بود و نسبت به بدن بزر تر سار، ظاهر در
 و شکم زبان .شدیسافیدی چشم دیده م زرد رنگی در یهالکه
یش پایین افتاده، ها وشبود، صورت بیمار خشن،  بزرگ بیمار
انحراف داشت که به ش راتفقستون  و  7پل بینی پهن (شاکل 
فت  سااالگی  5 از بیمار .یت بودؤل رقابوی پشاات  راحتی در
اسااات (در  اسااات که تا کنون جراحی نشااادهنافی داشاااته 
متر در میلی 1سااونو رافی انجام شااده وجود دیفکت به قطر 
 . والدین 5(شکل  جدار شاکم در ناحیة ناف  زارش شده بود .
خاطر استفراغ مکرر و بزر ی شکم در یک سال و سه کودک به
ی سونو رافنتایج که کنند یممراجعه  ماهگی به پزشاک اطفال
خرین آ درکند. ی زارش مرا اسپلنگومگالی و هپاتومگالی  شکم
چپ و کبد  ةزیر لبه دند متریسانت 1-2طحال  ،فیزیکی ةمعاین
های . یافتهمتر زیر دناده راسااات لمس شااادساااانتی4-9نیز 
ر سه د رادیولوتی تصاویرساونو رافی کلیه و ماانه طبیعی بود. 
مسطح  ساال و ساه ماهگی ساتون فقرات غیرطبیعی همراه با
انگشتان  . 9داد (شاکل ینشاان م مهره را یهابودن اساتخوان
تر از حد معمول بود. به  فته والدین دست و پا نیز کوتاه و پهن
ساالگی مفاصل انگشتان دست  اهی در طی روز و  2کودک از 
ز ا بیمار شوند.یمعطاف بعد از خواب سافت و غیرقابل ان عموماً
یل بدلسالگی و با کار درمانی شروع به راه رفتن کرده و  5سن 
تحات تکلم و  عادم تعاادل در راه رفتن و یرتانخو  اختلاال
 دارد.که تاکنون ادامه  اساااتمرکز توانبخشااای درکااردرمانی 
ظاهر به ی کودک درحال حاضااار نیزها و پاهاحرکات دسااات
 است. غیرطبیعی
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ها بار تحت جراحی قرار  رفته اساات که جراحی 9کودک 
 4 ازسالگی (کودک 9ترتی جراحی لوزه و تونسیلکتومی در به
جراحی هر دو  وش و جراحی است ،  ماهگی لوزه ساوم داشته
 2ز ا بودند. کودک باد فت  کشاله سمت راست در شش سالگی
تیت دلیل اوهمادر ب ةبه  فت که شتهدا شانوایی اختلال ساالگی
 Bd متوسط در  وش چپ ( پیش افت شنوایی سال 5مکرر از 
که  وش پیدا کرده اساات   64LHn Bd   و راساات (62LHn
راسات جراحی شده و بیمار از سمعک در همان  وش استفاده 
دلیل عفونت شدید و چسبند ی پرده کند،  وش چپ نیز بهیم
 اتمشکلی سالگ 2 از . بیمارصماخ نیازمند جراحی مجدد است
 شا کاپتوپریل صابح و بار 5قلبی پیدا کرده اسات که روزی 
سااالگی  9کودک از  . 7کند (جدول یمصاارف م  رمیلیم 25
خصاوص در خواب مشاکل تنفسای دارد و از یک سال پیش به
طوری که دچار حملات شدید پیدا کرده است بهمشکل تنفسی 
ل لبوتاموشود که از یک سال پیش اسپری سایمآپنه در خواب 
 ساامع ریه درکند. یمقبل از خواب و یک بار در روز اسااتفاده 
قفساة ساینه کودک در مشاهده  شانیده شاد. ویز صادای نیز
 بزر تر از حاد معمول بود. در نخساااتین ملااقاات باا کودک،
کرد که یمکه مادر اظهار یطورهب اندکی داشت ذهنی اتمشکل
با همسااالانش  خواندن و بازی کردن آموزش قادر به شااعر با
اسات و در مدرساه کودکان اساتانایی در حال تحصیل بود اما 
طور پیشارونده دچار اختلال شدید در تکلم، خواندن و یرا ًبهاخ
 .نوشتن شده است
 سابقه فامیلی بیمار
به دلیل  خطردنباال حاملگی کمهبا رم  6699وزن کودک باا
و اختلال ضاربان قل جنین با سان حاملگی ترم  ومدفع مکونی
 .متولد شده است  راوید یک ساله47 مادر به روش سازارین از
 -(پساار عمو اندوی ازدواج فامیلی نزدیک داشااته مادر و پدر
  . 4دختر عمو  (شکل 
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ه مبتلا ب مادر تولد بروز کرده اسات. د ماه پس ازچنبیمار م ئعلا
 قبل از  رمیلیم 2 مازولیو داروی مت اسااات ییدئهیپرتیرو
که با شاروع بارداری با توصیة کرده اسات حاملگی مصارف می
 در بارداری دلیل طپش قل هبپزشاااک قطع شاااده بود. مادر 
 یهاقرص کرده اسااات،مصااارف می پروپرانولول ااهی قرص 
 ت.اس کرده مصارفروزانه را نیز ی ویتامین تاسایدفولیک و مول
زایمان و سقط قبلی نداشته  واکسایناسیون مادر کامل و ةبرنام
را ذکر بیماری خاص سابقة ساالم اسات و به ظاهر  پدر اسات.
 های مزمن ازیماریب مادر و پدر کودک ساابقة ابتلا به. کندینم
یاد و اعت و نیز تنفسای -بیماری قلبی ،فشاارخون ،دیابت جمله
را در خانوادة خود  تنتیکی اختلالاتدفورماسااایون مادرزادی و 
 .ذکر نکردند
 تشخیص
بزر ی  و دلیل اسااتفراغ مکررهب ماهگی 9سااال و  7در بیمار 
 پس از و کندیم اطفال مراجعهپزشک به  توسط والدین شاکم
و  هپااتومگاالی شاااکم و تشاااخی   ارفتن ساااونو رافی
 معرفی مشهددر به پزشاک متخصا  وارش  اساپلنگومگالی
نیز  ومکرر خون و ادرار  هاایپس از آزماایش و شاااودیم
ارزیابی به  برای هاتنتیک و ارسااال نتایج آزمایش هایآزمایش
شااود. یبیماری به صااورت قطعی مشااخ نم ،آلمان کشااور
 مراجعه به پزشک متخص غدد و در تشاخی قطعی پس از
کودک مشخ  ماهگی 1و  ساال 5دومین آزمایش تنتیک در 
شاود (شاایان ذکر اسات آماده شادن نتایج هر بار آزمایش یم
برده اسااات . ابتلای کودک به یممااه زماان  1الی  1تنتیاک 
شای  -نشانگان هورلر) I SPMمتابولیکی  -بیماری نادر تنتیکی
 و با احتمال بیشتر نشانگان هورلر  تشخی قطعی بود.
بعد  نخست ةوهل زشک درپ .است دشوار I SPMتشاخی 
آزمایش سطح از مشااهدة فنوتیپ بیمار و مشاکلات اساکلتی، 
ب اال اای  ح غایرطبیعی وواوره را بارای مشاااااهاده ساااطا
مشااکوک به بیماری انجام  ادرار فرد در هایکوزآمینو لیکان ل
 اوره مبتلایان موجود در هاییکوزآمینو لیکانسطح  ل .دهدیم
 I SPM به مبتلایان در ادرار. استاز حد مجاز  بالاتر I SPMبه 
مله ها از جیکوآمینو لیکان لهای یتمتابول ازباالاایی  مقاادیر
شود. در بیمار یهپاران ساولفات مشاهده م درماتان ساولفات و
ار ادر اوره موجود در هاییکوزآمینو لیکانسااطح  لمذکور نیز 
(دیماه  . در آخرین آنالیز ادرار 5باالاتر از حد مجاز بود (جدول 
  ، موکوپلی ساکارید ادرار منفی  زارش شده بود.2397
آزمایشااای برای تر ی برای تشاااخی دق بعد ةمرحلا در
خون یا پوست  یهاسالول ساطح فعالیت آنزیم در یری اندازه
 . نیاز است
درصااد  667یبا ًتقرو نرمال  فعالیت آنزیم ،سااالم افراد در
بیماران یا هیچ  ولی در درصاد 61-65، در ناقلین حدود اسات
 به نزدیک کم و بساایار حد در فعالیت آنزیمی وجود ندارد یا
که برای کودک مذکور نیز ساانجش  [77، 67] اساات صاافر
های لیزوزومی از نمونة خون خشاک شاده انجام یمآنزساطوح 
 –علات کااهش شااادید فعالیت آنزیم آلفا شاااده بود کاه باه
لیکی متابو -تنتیکی بیماری نادر ایادورونیاداز ابتلای کودک به
شاای و با احتمال بیشاتر نشاانگان  -هورلر نشاانگان) I SPM
به دلیل ساطوح نرمال  IV SPMهورلر  مشاهود بود و احتمال 
 . 9و بتا  الاکتوزیداز رد شده بود (جدول  Bآریل سولفاتاز 
 تغییرات تنتیکی تواندیم نیز بیمار ANDو آزمایش تنتیک 
 ةنهزی کند.شناسایی  آنزیم مفقودبرای  را تریی دق و جهشای
آزمایش سااطح فعالیت آنزیم  تساات تنتیک به مرات بالاتر از
همچنین نیازمند  دردسااترس نیساات و همه جا در اساات و
که یحال توجه داشات در باید .اسات برای انجام تکنیک خاص
 یلپوکومدروم کی شرازگ :کی عون زودیراکاس 
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میمیناد  نایاالتبمMPS I افلآ میزنآ دوبمک-لآ- ار زادینورودیا
،دنراد  تارییغتزیتخاااسری DNAو قن نیا هک دوبمک ار  هب
،تاااسا هدروآ دوجو رد هداوناخ ناایماهی فلتخم، افتموو ت 
متخ هداوناخ نامه تاسا.  زین دلوت زا لبق یخشت عون کی
 رد یمیزنآ قن هک تاااسا نکمم یناامز طقف هاک دراد دوجو
هزادنا اب .دااشاب هدااش خااشم رامیب رد میزنآ تیلاعف یری 
لولساه زتنسوینمآ ای یتفج یاهزرپ هنومن زا لصاح یمیت ناو
داد یخشت ار نینج ندوب التبم ]75-72[. 
 
 لودج1یفارگویدراکوکا ةجیتن . 
SPO2: 99% / 87 
SDS (normal visceroatrial situs, A-V and V-A concordance) Normal PVs Return to LA 
Intact IAS Myxomatous Heart Valves 
Trivial MR Mild TR 
Normal Size and Thickness of the 4 ch LVEF= Normal 
Intact IVS Normal Size MPA 
Trivial PI, PPG= 19 mmHg 
No AS, Modarate AI wiyh 2 jets, TAV, Prolaptic Leaflets, 
Normal coronary Arteries 
AV ann= 1.75 cm, SV= 2.41 cm, STJ= 1.7 cm, AAo= 1.77cm No PDA 
No CoA Left Aortic Arch 
Conclusion:                 MPS, Normal ECG   
SDS, Myxomatous Heart Valves, Moderate AI, Mild TR, Trivial PI and MR 
Rec. Clinical F/U 
 
 لودج4( راردا شیامزآ جیاتن .Berry Test) 
Berry Test remarkable 
Mucopolysaccharide (GAG) i.U. 6.18            mg/mmolkrea 
GAG – Electrophorese 
Heparansulfat    positive 
Dermatansulfat    positive 
Chondrotinsulfat    positive 
 ،تافلوس ناراپه( لمااش اهدیزوکیل ونیمآوکیل  هاس ره قوف راردا شیامزآ رد  تافلوس نیتوردنوک ،تافلوس ناتامرد
یرامیب ةدنهد نااشن هک هدوب تبام راردا ردMPS   عونI ،II  ایVI  داهنشیپ نوخ مرس زیلانآ یخاشت یارب هک تاسا
یم .دوش 
 
 لودج9 . حطسزنآمیهدش کشخ نوخ ةنومن زا یموزوزیل یاه 
Parameter Result Reference rang 
Alfa-lduronidase(MSMS) 10.37 350 - 2814 pmol/spot*20h 
Arylsulfatase B 0.21 0.14 - 0.7 nmol/spot*21h 
Beta-galactosidase 0.91 0.5 - 3.2 nmol/spot*21h 
 
 
 و همکاران صداقتی 
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 درمان
ی موقت را شامل هادرمانتوان یماما ندارد  درمان قطعی وجود
ی علتی در هادرمانعلامتی و  -ی حمایتیهاادرمااندو بخش 
نظر  رفت. درمان حمایتی برای تسااکین علائم بیماری، بهبود 
کیفیت زند ی بیمار، اصالاح وضعیت تنفسی، قلبی، اسکلتی و 
. جایگزینی آنزیم (استفاده از داروی [17]شود یممفصلی انجام
، پیوند مغز [3]ی بنیادی هااسااالول، پیوناد [17]آلادورازیم  
هسااتند  SPMی علتی هادرمانسااتخوان و تن درمانی جز  ا
 سال  5سانین بسیار کم (زیر با پیوند مغز اساتخوان در. [47]
م یاا با جایگزینی آنزیم مهندسااای تنتیک ئعلاا ظهور پیش از
 .[47] کنترل کردرا تا حد زیادی  م بیماریئعلا توانیم
 ییدیةداروی آمریکا تن وزارت غذا و 9665آوریل سال 69در
آلدورازیم . را دریافت کرد  2(شاااکل  تجارت داروی آلدورازیم
 زشده است که ایید تنها درمان مهندسی تنتیک تن و نخساتین
 باه نوترکیا  برای درماان مبتلاایاان ANDطری  تکنولوتی 
بالا است  این دارو بسیار ةهزین. [37]ساخته شده است  I SPM




  0 شکل
ماه  1الی  1 آزمایش تنتیک حدوداً آنجاا کاه نتاایج هر از
تشاااخی  ماه از 1 پس از مورد بحث بیمار کشااایدیطول م
تا کنون برای دریافت  ساااال و یک ماهگی9 از سااان ،بیماری
 2واحدی  667واحد معادل ساااه ویال  669 داروی آلدورازیم
نفوزیون وریدی اسات به بیمارستان اصاورت هکه ب لیتریمیلی
 6/3سااادیم کلرید  دارو در ،که قبل از تزری  کندیمراجعاه م
، کودک شودیرقی  م درصد 6/7 تزریقی حاوی آلبومیندرصد 
والدین، که  هسااااعت تحت درمان بود 4هفته به مدت  دو هر
دارو  شروع دورة درمان بااوایل  هیپوتانسایون و حالت تهوع در
عوارض کمتری یراً تزری  دارو اخکنند اما یم ذکردر کودک را 
 پی داشته است.کودک در در  را
 بحث
ماه  نادر چندعلائم این بیماری ازدواج خویشااااوندی دنبال باه
با توجه به فراوانی بالای شود. ینمایان م در کودکان تولد پس از
کم بودن بیماری و تعداد  نادرو ازداوج خویشااااوندی در ایران 
، 37]جهان  در تولد  هزار 667 هر(یک نفر از  I SPM مبتلایان
و آماار رو باه افزایش مبتلایان در ایران بر آن شااادیم تا  [65
  زارشی از این مورد نادر را بیان کنیم.
بیماران  درصاااد65 بهبودی تنها در احتمال زنده ماندن و
سااب  و درمان تشااخی زود هنگام این بیماری وجود دارد.
 . تعدادی ازشودینمو کودک م رشاد و به ذهن و ی کمترآسا
یاد یری و آموزش  لحاظ ذهنی ساالم بوده و در این بیماران از
نظر جساامی و بدنی دارای مشااکلات  ولی از مشااکلی ندارند
این  و نمو مناسا را ندارد. بدن آنها رشاد هساتند و اییدهعد
تمامی مراحل  هیچ شواهدی در بدو تولد نداشته و ،بیماری نادر
دهد در درمان به است. اطلاعات نشان میطبیعی  حاملگی مادر
شود و علائم کندتر سال نتایج بهتری حاصل می 67موقع و زیر 
 [65]کند. پیشرفت می
منظور بررسااای نتایج دراز مدت آنزیم ای که بهدرمطاالعاه
درمانی با داروی لارونیداز انجام شد، نتایج معناداری حاصل شد 
در ادرار  GAGماه از آغاز درمان ساااطح  1طوریکاه پس از باه
ای یچهدرکاهش یافته بود. بیماری  I SPMبیمااران مبتلاا باه 
تر (کمتراز ده سااال  بعد قل و کدورت قرنیه در بیماران جوان
از شااروع درمان کمتر بود و سااطح هوشاای و درکی بالاتری 
 .[65]داشتند 
و با رشاد  شاودیان متولد نمای چندماه پس از SPMم ئعلا
 چهره و سیستم عضلانی اسکلتیدر  غیرطبیعی نامطلوب، تغییر
 و هشدقل  و هایهربر  ساینه موج فشار ة(تغییرشاکل قفسا
در  و، اختلال شانوایی  کندیتنفسای ایجاد م -قلبیمشاکلات 
 طور کلی اختلالو بهکودک  و  فتار رفتار مشااکل درنهایت با 
در کودک مورد بحث نیز  .[4]کند یپیشرفت مسیستم عصبی 
که به تاز ی وارد یطورهبروند بیماری به همین صاااورت بود، 
ة پیشاارفتة بیماری که بروز مشاکلات شاانوایی،  فتاری، مرحل
 رفتاری و ذهنی در کنار دیگر مشکلات قبلی شده است.
  میرینگوتومی، اصاالاح 3665و همکاران ( nrAدر مطالعة 
ها در یجراحترین یعشاو تونل کارپال  فت ، جراحی لوزه ساوم
بودند. میانة ساان جراحی بیماران زیر  I SPMبیماران مبتلا به 
هاای لوزه، تانسااایلکتومی، جراحی جراحی [75]ساااال بود  2
ساالگی برای کودک  1تا  9 وش و جراحی باد فت  در سانین 
 مورد بحث نیز انجام شده بود.
  نتاایج برای کودک مورد بحاث طب I SPMتشاااخی 
 ساکاریدوز نوع یک: گزارش یک موردموکوپلی 
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ها قطعی اسات، اما نوع ساندروم هنوز مشاخ نشده آزمایش
نخستین  زینه که در تشخی افتراقی مورد بحث قرار اسات. 
اسااات که به علت کمبود آنزیم آلفا  هورلر ساااندروم یرد می
محساوب  I SPMشادیدترین نوع  شاود وایدورونیداز ایجاد می
 پیشرفت سریعماند ی ذهنی شدید، این بیماران عق  .شودمی
کودک در بدو تولد طبیعی و  سااالگی دارند. 67و مرگ قبل از 
های نشانه علائم و  یرد.ماهگی صورت می 45تا  1تشخی در 
اصلی، بزر ی کبد و طحال، تغییر شکل اسکلتی، صورت خشن، 
ها هسااتند. اکار زبان بزرگ، خشااکی مفاصاال و کوتاهی اندام
ه علات تنخیر تکاملی، کودکاان مبتلاا باه نشاااانگاان هورلر با
ناشااانوایی مزمن و بزر ی زبان محدودیت تکلم دارند. کدورت 
های شدید تنفسی و مشکلات قلبی پیشرونده که قرنیه، عفونت
انجامد نیز شایع هستند. این افراد مشکلات رفتاری به مرگ می
تری نساابت به همسااالان خود دارند. از آنجا که و هوش پایین
کودک مورد بحث شادید و ساریع نبوده و سایر بروز علائم در 
عوارض قلبی و تنفسای شدید نداشته و نیز مشکلات رفتاری و 
هوشای شدید ندارد نشانگان هورلر برای تشخی نوع بیماری 
 شود.وی احتمالاً رد می
سندروم شای دومین  زینه در تشخی افتراقی است. این 
دهند. می را بروز I-SPMتری از علائم درجاات خفیف بیمااران
ساااالگی  65تا  67ساااالگی و معمولاً بین  2علائم بیماری در 
ساالگی مشکلات  1شاود و به ندرت قبل از تشاخی داده می
کند. این بیماران عق ماند ی ذهنی شااادیاد در آنها بروز می
ناداشاااتاه و هوش طبیعی دارند. قد این بیماران اکاراً کوتاه و 
اری قلبی و تنفسااای کدورت قرنیه، در یری اساااکلتی، ناهنج
کمتر از نشاانگان هورلر است و طول عمر بیماران اکاراً طبیعی 
طور که  فته شد تشخی بیماری کودک نام برده است. همان
تر در فنوتیپ ظاهر شده ساالگی بوده و علائم سریع 5در سان 
اسات و از نظر عملکرد رفتاری و هوشای نسابت به همساالان 
 دارد؛ بنابراین نشانگان شای برای طبیعی نبوده و اختلال اندکی
 تشخی نوع بیماری وی احتمالا ًرد شود.
شای است که علائم -ساندروم هورلر -SPM I نوع ساوم در
کند و نهایتا ًبه علت -حد واساط دو نوع قبلی در بیمار بروز می
شود سالگی منجر به مرگ می 65مشاکلات تنفسی و قلبی در 
کودک مورد بحث بیماری  ها دره. با توجه به علائم و نشان[55]
از نوع هورلرشاای اسات بیماری مانند نشاانگان هورلر شادید 
نبوده و مانند نشاانگان شای بسیار خفیف نیز نیست و کدورت 
قرنیه و عوارض تنفسای و قلبی و مشاکلات اساکلتی و اختلال 
رفتاری و هوشای حد واسط این دو سندروم هستند. بنابراین با 
تشخی افتراقی بتوان  فت که بیمار مبتلا به  احتمال زیاد در
 سندروم هورلرشای است.
 پیشنهاد و گیرییجهنت
نادر در ایران وراثتی است که این  یهایماریبروز بسایاری از ب
تنتیکی قبل از ازدواج  یهاآ اهی نسبت به مشاورهنامسائله از 
 مراکز تخصااصاای تنتیکیی اندازراهکه لزوم  ردی ینشاائت م
ی وراثتی به هایماریبدر زمینة  لازم یهادادن آموزش و بیشتر
افراد مبتلا به بیماری . کمک به کندیمرا بااز و  افراد جاامعاه
هستند که  هان خانوادهآ نخستین .دارای ساه ضالع اساتنادر 
 پزشاکان همکنند، یبه بیماران م حمایت را بیشاترین کمک و
مین ضاالع و سااو ها هسااتنداین خانواده کنار همیشااه در
. هساااتندبیماران   ونهینتنتیک به ا انها و مهندساااداروخانه
 همچنین غربالگری نوزادان در ساطح کشاور برای پیشگیری و
بدو  چرا که ا ر در اساات، حائز اهمیت "SPM"درمان بیماری 
د تشخی داده شود رون یدرساتمتابولیکی به ةتولد این ضاایع
 د.درمان با بهبودی کامل همراه خواهد بو
طیف بالینی بیمار معرفی  SPMنوع بیماری  47با توجه به 
شده و فنوتیپ و علائم کودک مانند کاهش شنوایی، فت  تافی، 
سااافتی مفاصااال و عضااالات، جمجمة بزرگ، کدورت قرنیه، 
مشاکلات تنفسی و قلبی، اختلال در تکلم و راه رفتن، اختلالات 
 I SPM شای-سندروم هورلر اسکلتی و ستون فقرات همگی در
مشاااهود بود. بیمار کمبود آنزیم آلفا ایدورونیداز داشاااته و در 
آنالیز ادرار وجود هپاران سااولفات، درماتان سااولفات، و کراتان 
داد که با در بدن را نشااان می GAGسااولفات مابت و تجمع 
 آنزیم درمانی مقدار آن در ادرار کاهش یافته بود.
ل مغلوب اسااات، از آنجاا کاه این بیمااری از نوع آتوزوماا
بنابراین در ازدواج خویشاوندی و در حضور فنوتیپ سالم پدر و 
ها و مشاورة تنتیک قبل از شود، بنابراین آزمایشمادر ایجاد می
بینی این بیماری به شاامار ازدواج راه حلی مناساا برای پیش
 آیند.می
 تقدیر و تشکر
خصاااوص آقای علی خلی  دانشاااجوی از تمامی همکاران و به
آوری و تدوین کتری تنتیک پزشکی که به هر نحوی در جمعد
. تمام موارد شااودیماین مقاله همکاری کردند سااپاسااگزاری 
ی و رعایت حقوق بیمار، در این دارامااناتاخلااقی لاازم اعم از 
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Abstract 
Background and Aim Mucopolysaccharidosis type I (MPS I) is a 
rare and highly progressive autosomal recessive, genetically-
metabolic disorder that results of the mutation in the gene responsible 
for the production of Alpha-L-Iduronidase enzyme, which ultimately 
leads to destruction and cell death of tissues. The patient is 
asymptomatic at the time of birth, but few months after birth, 
symptoms gradually appear in the person's phenotype. Respiratory, 
skeletal, neurological, cardiac, gastrointestinal and ocular disorders 
are obvious in these patients. The purpose of this study is reporting a 
case of MPS I. 
Patient introduction The patient is a 7 years old boy, repeatedly 
admitted to the Heshmatieh Hospital of Sabzevar University of 
Medical Sciences, due to a weak immune system, high fever, and 
complications of his MPS genetic disease. At 2.5 years old, MPS had 
been definitively diagnosed. 
Conclusion In this patient, almost all symptoms of the Hurler 
syndrome including third tonsil, hepatomegaly, splenomegaly, large 
skull, large tongue, ocular corneal opacity, and the presence of yellow 
spots in sclera, spinal deviation, Umbilical hernia, hearing loss and 
the stenosis of the mitral valve were seen. Unfortunately, due to the 
lack of definitive treatment, only 20% of the patients have a chance 
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